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O QUE SAO IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS?

Este folheto explica o que sdo as imunodeficiéncias primarias (IDP) e como elas
sao tratadas.

As IDP sao um vasto grupo de diferentes disturbios causados quando alguns
componentes do sistema imunolégico (principalmente células e proteinas) ndo funcionam
apropriadamente. Estima-se que cerca de 1 em 2.000 individuos sao diagnosticados
com IDP, mas algumas IDP s&o mais raras do que outras. Algumas séo relativamente
leves, enquanto outras séo graves. Geralmente séo identificadas durante a infancia, mas
também podem ser diagnosticadas em adultos. O tratamento para as IDP depende de
qual parte do sistema imunoldgico esta afetada.

As IDP sao causadas por defeitos hereditarios ou genéticos do sistema imunoldgico.

As IDP néo estao relacionadas a SIDA (“Sindrome da Imunodeficiéncia Adquirida”), que
€ causada por uma infecgéo viral (HIV). As IDP nado s&o contagiosas - ndo é possivel
“pegar” uma IDP ou “passar” para outras pessoas. No entanto, as criangas podem herdar
IDP de seus pais. Pessoas com IDP podem querer procurar devem aconselhamento
sobre a genética de sua condigéo se desejam ter filhos.

As IDP sao divididas em oito grupos: deficiéncias predominantemente de anticorpos;
deficiéncias combinadas de células T e B; outras sindromes bemdefinidas; doengas de
regulagdo imune; defeitos congénitos de nimero ou fungao, ou ambas dos fagocitoss;
defeitos da imunidade inata; doencas auto inflamatérias; e deficiéncias do complemento.

- Os Linfécitos B (células B) produzem imunoglobulinas, também chamadas de anticorpos.
As Imunoglobulinas s&o proteinas capazes de neutralizar os microrganismos invasores e
ajudam os fagécitos a reconhecerem, ingerirem e elimina-los.

- Os linfécitos T (células T) atacam os micro-organismos invasores dentro de células
hospedeiras, como virus. As células T também produzem citocinas, que ajudam a recrutar
e organizar outras células imunes.

- Os fagécitos ingerem e matam os microrganismos invasores.

- O Complemento sao proteinas que matam microrganismos e ajudam as outras células do
sistema imunoldgico.

O sistema imunologico normalmente ajuda o organismo a combater infecgdes por germes
(ou “microrganismos”), tais como bactérias, virus, fungos e protozoarios. Como seus
sistemas imunoldgicos néo funcionam corretamente, as pessoas com IDP sdo mais
propensas do que outras pessoas a infecgbes. Estas infecgdes podem ser mais comuns
do que o habitual, podendo ser particularmente graves ou dificeis de eliminar ou podem
ser causadas por microrganismos incomuns. Podem ocorrer em qualquer época do ano,
mesmo No verao.

Os tratamentos para IDP podem:
* Reduzir o nimero e gravidade das infecgoes
* Tratar outros sintomas

* Ajudar muitas criangas e adultos com IDP a desfrutar de uma vida t&o normal quanto
possivel.
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Pessoas com IDP s&o normalmente tratadas por médicos especializados em doencas
do sistema imunolégico. Como um paciente é tratado depende da IDP que tem e de
muitos outros fatores. Neste folheto sdo explicados os principais tratamentos envolvidos.

TERAPIA DE REPOSIGAO DE IMUNOGLOBULINA

As imunoglobulinas sao proteinas que reconhecem microrganismos e ajudam
as células imunolégicas a neutraliza-los. A maioria das IDPs faz com que o
organismo produza muito poucas imunoglobulinas, ou até mesmo nenhuma.
A reposicao de imunoglobulina é o tratamento mais importante para estas
IDPs, pois ajuda a proteger contra uma série de infec¢ées e ajuda a reduzir
os sintomas autoimunes. A Imunoglobulina é usada para tratar varias IDPs,
incluindo a imunodeficiéncia comum variavel, agamaglobulinemia ligada ao
cromossomo X (HIGM), a sindrome de Wiskott-Aldrich e a imunodeficiéncia
combinacao grave (SCID). O tratamento deve ser administrado regularmente,
pois s6 da protegcao temporaria e geralmente dura toda a vida.

A lmunoglobulina é administrada como infus&o (ou “gota a gota”). A infusdo pode
ser administrada por duas vias diferentes. Ambas as rotas sao eficazes e cada uma
tem vantagens e desvantagens.

Infusédo intravenosa (IV): é onde a imunoglobulina é administrada diretamente

na corrente sanguinea através de uma veia. Cada infuséo leva de 2 a 4 horas.

As principais vantagens da infuséo IV sdo que ela permite a administragéo de

altas doses imunoglobulina quando necessario, e o tratamento sé precisa ser
administrado a cada 3 ou 4 semanas.

No entanto, uma desvantagem € que infusdes IV geralmente precisam ser
administradas em hospital ou clinica, por um médico ou enfermeiro, ou em casa por
uma enfermeira ou familiares treinados. Também, alguns pacientes podem sentir-
se mal durante ou apds infusdes IV (ver abaixo).

A dose de imunoglobulina é ajustada para garantir que a quantidade
de imunoglobulina no sangue esteja adequada e que as infecgdes fiquem
controladas. Como as varias marcas de imunoglobulina diferem ligeiramente

e podem ser toleradas de forma diferente por individuos diferentes, pacientes
e pais devem se lembrar de qual marca estdo usando para garantir que recebam
o produto correto.

Infusdo subcutanea (SC): é quando a imunoglobulina é administrada sob a

pele da barriga, perna ou brago, utilizando uma agulha e uma bomba de infusao
portatil (ou ‘driver de seringa’) ou técnica de ‘push’. As infusées SC levam apenas
1-2 horas, mas normalmente sdo administradas uma ou mais vezes por semana.
As infusdes SC sao Uteis quando ha problemas nas infusdes IV. Além disso, as
infusGes podem, muitas vezes, ser administradas em casa pelos proprios pacientes
ou pelos cuidadores. No entanto, isso ndo é adequado para todos. Pacientes

e cuidadores que se “auto tratam” em casa devem estar dispostos e capazes

de cumprir o esquema de dosagem e séo solicitados a manterem um diario de
tratamento. Isso s6 é possivel apds ser fornecido treinamento, ou por pessoal
especializado.
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QUAIS SAO OS POSSIVEIS EFEITOS COLATERAIS?

A maioria dos pacientes ndo apresenta efeitos colaterais graves das
imunoglobulinas. Alguns pacientes apresentam sintomas como dor de cabega,
tontura, febre, calafrios, nauseas, vomitos ou dor nos musculos ou nas costas.
Efeitos colaterais mais graves como a meningite “asséptica”, diminuigédo de
glébulos vermelhos (anemia hemolitica), acontecimentos tromboembodlicos
(coagulos de sangue, por exemplo, no coragao, cérebro ou pulmdes) e reagdes
alérgicas graves sdo extremamente raros. Estes efeitos colaterais sdo menos
comuns com imunoglobulina SC do que com a imunoglobulina IV. A infus&o se, por
vezes, provoca inchaco e dor no local de injegéo.

Embora a substituigdo de imunoglobulina proteja contra muitas infecgdes comuns
e graves, nao previne todas as infecgdes. Pacientes tratados com imunoglobulina
precisam ainda tomar precaugdes contra infeccdes, como boa higiene ou, em

alguns casos, tratamento com antibidtico. Os pacientes ou os pais devem entrar
em contato com o médico sempre que suspeitarem de uma infecgdo. O médico
ou enfermeiro podem aconselhar sobre quais infeccdes a serem observadas.

As terapias com imunoglobulinas séo feitas de plasma humano doado por
doadores saudaveis. As terapias com imunoglobulinas tém um excelente histérico
de seguranga. Embora todos os produtos biolégicos apresentem um risco muito
pequeno de infegdo por virus, com a imunoglobulina este risco € minimizado

por uma selegéo criteriosa de doadores de plasma, testando as doagbes e pelo
processo de fabricagdo em si.

A Imunoglobulina esta disponivel na maioria dos paises (ver www.ipopi.org), mas
frequentemente apenas em centros que tém especialistas no tratamento de IDPs.

A forma como a terapia com imunoglobulina é paga (ou ‘reembolsada’) pelo
sistema de saude varia consoante o pais e o plano de seguro de saude. Os
doentes e familiares devem verificar qual a situagdo do plano de saude local
e seguir o conselho do seu médico. Os doentes podem também contactar a
organizag&o internacional de doentes (via www.ipopi.org) para mais informagdes.
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TRANSPLANTE DE CELULAS-TRONCO
(OU MEDULA OSSEA)

As células-tronco sao células imaturas que podem se dividir e amadurecer
em muitos tipos diferentes de células imunes. O transplante de células-
tronco é um tratamento especializado, no qual as células-tronco retiradas da
medula 6ssea ou do sangue do corddao umbilical de um doador saudavel, sao
dadas a alguns pacientes com certas IDPs quando suas células imunes estao
faltando ou nao estao funcionando corretamente.

Os possiveis riscos de transplante sdo que o sistema imunoldgico do paciente
pode atacar as células do doador, ou as células doadas podem atacar o corpo do
paciente.

Para evitar isso, o doador ideal de células-tronco € o irmao ou a irméa do paciente
que tenha células que combinam com as do paciente. No entanto, por vezes o
doador também pode ser um parente que seja compativel com o paciente, ou um
“ndo parente” que seja compativel com o paciente. Alguns pacientes precisam
receber quimioterapia para preparar o seu sistema imunolégico para o transplante
de células-tronco.

A terapia com células-tronco é fornecida apenas por unidades de transplante de
medula dssea e a sua disponibilidade varia em todo o mundo. Os pacientes e
familiares precisam verificar seu plano de saude e a situagdo local, e com o seu
médico.

O transplante de células-tronco pode ser muito eficaz, mas é apenas usado
para tratar certos tipos de IDPs graves, como SD/0, Sindrome HIGM, doenga

granulomatosa crénica (CGD), Sindrome de Wiskott-Aldrich e Sindromes de
Duncan.

ANTIBIOTICOS E OUTROS TRATAMENTOS

As pessoas com IDPs geralmente precisam de antibiéticos para se tratar

e, as vezes, para prevenir infecgoes. Os antibiéticos funcionam contra
infeccoes causadas por bactérias. Outros medicamentos também podem ser
necessarios para combater infecgdes causadas por fungos (como aftas) ou
virus (como varicela).

Esses medicamentos geralmente podem ser tomados por via oral, mas em
algumas situagdes devem ser administrados por inje¢cao ou infusdo. Pacientes
com IDP geralmente precisam tomar esses medicamentos por longos periodos
de tempo. Como em todos os medicamentos prescritos, é importante seguir as
instrugcdes do médico, enfermeiro ou farmacéutico.
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Outros tratamentos que podem ser administrados incluem:

Fator estimulante de colonias de granulécitos (G-CSF): G-CSF, as vezes, é
usado para aumentar a produgao de células do sistema imunoldgico chamadas
“granulécitos” em doentes com certas IDPs, por exemplo, Doenca Granulomatosa
Cronica (CGD) e Hiper-IgM (HIGM). O G-CSF ¢ administrado por por injegao SC.

Interferon gama: o Interferon gama é uma proteina que ajuda as células do
sistema imune a matar microrganismos invasores. Pacientes com certas IDPs
(particularmente CGD) podem receber interferon gama para ajudar a proteger
contra infecgbes. O interferon gama é administrado como uma injegéo SC.

PEG adenosina deaminase (ADA): pacientes com deficiéncias de ADA SCID,
uma forma de imunodeficiéncia combinada grave, tém falta de uma enzima (um
tipo de proteina) chamada ADA. Esses pacientes podem receber terapia de
reposicdo com PEG-ADA através de uma injecdo no musculo.

Terapia génica: envolve a corregdo do gene defeituoso nas células-tronco do
paciente. Atualmente, ele sé tem sido usado para tratar certas IDPs graves nas
quais o gene defeituoso foi identificado, por exemplo, Imunodeficiéncia Combinada
Grave, SCID, e CGD. Esta terapia ainda esta sendo testada e nao esta disponivel
rotineiramente.

Fisioterapia: As pessoas com IDPs as vezes recebem fisioterapia para ajudar a
respiragao, especialmente se os pulmdes tiverem sido danificados por infecgdes.

Tratamento para sintomas “autoimunes”: As IDPs também podem levar o
sistema imune a atacar o préprio corpo - isso € chamado de ‘auto-imunidade’.

Isso pode causar dor e inchago das articulagdes, conhecida como “artrite”. Pode
também causar erupgdes cutdneas, perda de globulos vermelhos (anemia) ou de
plaquetas envolvidas na coagulagdo do sangue, inflamagao dos vasos sanguineos,
diarréia e doenca renal. Pacientes com IDPs também sdo mais propensos a ter
alergias e asma.

Problemas “autoimunes” (como artrite) sao tratados com varios medicamentos
que ajudam a impedir que as células imunitarias ataquem o corpo. Esteroides

(ou ‘corticosterdides’) sdo usados mais comumente para isto. Como estes
medicamentos suprimem o sistema imunoldgico e podem aumentar o risco de
infegbes. Estes medicamentos devem ser usados sob a orientacdo de um médico
especializado no tratamento de pessoas com IDPs. E importante seguir as
instrugbes dadas com estes e quaisquer outros medicamentos prescritos.

Medicina complementar: medicamentos complementares (ou “alternativos”)
ndo podem substituir o tratamento dado pelo hospital ou clinica. Os pacientes
ou os pais devem falar com sua equipe de saude antes de tomar quaisquer
medicamentos complementares.
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EQUIPE DE SAUDE

Os pacientes com IDP normalmente sao tratados em centros de imunologia
ou clinicas. Geralmente sdo necessarias visitas regulares ao centro,
dependendo da IDP especifica e do tratamento dado. Assim como o médico
especialista, varios outros membros da equipe ajudam a cuidar de pessoas
com IDP. Estes incluem enfermeiros especializados, fisioterapeutas,
nutricionistas e farmacéuticos.

O centro de imunologia, usualmente, mantera o clinico geral (médico de familia)
atualizado sobre o tratamento do paciente. Os pacientes ou pais devem certificar-
se de que outros profissionais de saude saibam sobre sua condigéo - o que inclui
cirurgides, dentistas, enfermeiros e farmacéuticos locais.

MAIS INFORMAGOES E SUPORTE

Este livreto foi produzido pela Organizagéo Internacional de Pacientes com
Imunodeficiéncias Primarias (IPOPI). Outros folhetos estdo disponiveis nesta
série. Para obter mais informagdes e detalhes sobre as organizagdes de pacientes
com IDP ativas em todo o mundo, visite IPOPl.org
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